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   A case of 46, Xp +, Y with gonadal dysgenesis i  described. The patient was a 14-year-old boy 
with short status (129 cm) complaint of underdeveloped testicle. IVP and cystourethrogram showed 
no abnormality. Chromosomal analysis of peripheral ymphocytes revealed 46, Xp+, Y. Histological 
examination of the specimen obtained by testicular biopsy revealed an immature tubule-like stucture 
without spermatogenesis. 
   Chromosomal study on his mother who was also short status revealed a karyotype of 46, X, Xp+ 
in peripheral lymphocytes.
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緒 言
性染色体の異常は一般に数量的,構 造的異常に分類






































































































現 症 な らびに 検 査 結果:身 長129cm,体 重36kg,




堀 ・ほか:性 腺形成不全 ・Xp七Y
体 毛 は ほ とん ど認 め ず,外 性 器 は幼 児 様 で,陰 茎 は
長 径1.5cmで 仮 性 包茎,精 巣 は 両 側 と も6×4×3
mmで 柔 らか く,亀 甲 状 の 小 さ な 陰嚢 内に 触 れ た.
諸 検 査 の結 果 はTableに 示 す よ うに,血 液 一 般,
生化 学 上 異 常 を 認め なか ったが,内 分 泌 学 的 に,nor・
mogonadot「oPichyPogonadismであ り,LH-RH
試験 に も遅延 が 認 め られ た.
IVP・CUGな ど レ ン トゲ ン学 的 検 査 で は 尿路 に 異
常 を認 め なか った.
末 梢 血 リン パ球 培 養に よ る染 色体 検 査に お い て,
46,Xp+,YとX染 色 体 の 短 腕 過 剰 が 認 め ら れ た
(Fig.1).この起 源 を 調 べ る 目的 で 両親 の 染色 体 検 査
を依 頼 したが,母 親 のみ 来 院 した た め,同 様 に 末 梢 血
を検 査 に 供 した と ころ,46,x,Xp+で あ り(Fig.
2),患者 の異 常X染 色 体 は 母親 由来 と考 え られ た.な
お,姉 も母 親 と 同様 の 体 型 を 示 して い る との こ と で,
染色体 検査 を 受 け る よ う勧 め た が,両 親 が 拒 否 した た
め施 行 して い な い.
つ い で,予 後 の判 定 と治療 方 針 確 立 のた め,両 側 精
巣の 生検 を施 行 した.肉 眼 的 に精 巣 と思 わ れ る部 位 は
柔 らか く,精 巣 上 体 との 鑑 別 が 困難 で,組 織 学 的 検 査
の結果,得 られ た 組 織 片 は 大 部 分 が精 巣上 体 で,精細 管
様 構造 は わ ず か 認 め る もの の,非 常 に 未 熟 でsperma-
togencsisは見 られ なか った(Fig.3).
以上 よ り,X染 色 体 の構 造 異 常 に よ る性 腺 形成 不 全










この ま ま男性 とし て育 てた い との希 望 が あ り,男 性 ホ






















































125mgを2週 間 に1回 筋 注 し,約3ヵ 月 後 よ り,陰
毛 の 発 育 がみ られ,陰 茎 も若 干大 き くな った.現 在 は
fluoxymesteterone4mg/日の 内服 で経 過 観 察 中 で あ
る.
考 察
性 腺 形成 不 全 症 とは 生 殖 腺 の 分化 異 常 に よ り,卵 巣
化 お よび 精 巣 化 の過 程 が 障 害 され,生 殖 腺 が 痕 跡 化 し
た 状 態 で あ る とされ て い る6).
そ の 代 表 と し て は,い わ ゆ るTurner症 候 群
(Turner'sphenotypewithstreak)があ げ られ る.
当症 候 群 の臨 床 症 状 は,卵 巣 が痕 跡 的 に しか 存 在 せ ぬ
た め の 無 月経,お よび 短 躯 に 代表 され て い る.性 腺 形
成 不 全 は,45,xや46,x,i(Xq)の 核 型 に お い て
み られ るの で,モ ノ ソ ミーあ るい はX短 腕 の欠 損 が 性
腺 の成 熟 に 関 与 して い る と考 え られ る6).こ の事 実 か
ら性 腺 の成 熟 に は2本 のX染 色体 が必 要 で あ る と示 唆
され て い る.ま た,症 例 に よ り切 断点 が 異 な るX,Xp
一 で は約25%に 月 経 が 発 来 す る とい うこ とか ら,X
短 腕 上に 卵 胞 成 熟 化遺 伝 子 が 存 在 す る こ とが示 唆 され
る6・7).そして,そ の短 腕 の重 複 は女 性 と し て の 生 殖
機 能に は なん ら影 響 を お よぼ して は い な い よ う で あ
る4,5)
核 型 上 の男 性 に お い て は,こ の よ うな遺 伝 的 活 性 を
も った短 腕 の重 複 が な にゆ えに 性 腺 の異 常 を もた らす
ので あ ろ うか.Bernsteinら4)はこの理 由 と し て,
次 の こ とを あ げ て い る.す なわ ち,Xp+,Yに お い
て,精 巣成 熟 が障 害 され た こ と,そ の 原 因 と して考 え
られ るH-Y抗 原 の 活性 低 下 の事 実 な ど よ り,X短 腕
上 に は 調 節遺 伝 子 が 存 在 し,通 常 これ はH-Y抗 原 の
過 剰 産 生 を 調 整 して い るが,短 腕 の 重 複に よ り,H-Y
抗 原 の活 性 が,原 始 性 腺 の 精 巣化 に 必 要 なcritical
threshold以下 に低 下 させ られ た こ とに よる と され て
い る4).哺乳類 の発 生 過程 は,エ ス トロゲ ン優 位 の母
体 内 でお こな われ るた め,性 分化 の基 本 は 雌性 化 で あ
る と 考え られ る の で6)上記 の よ うな雌 性 化 へ の 抑 制は
比 較 的 容 易 に顕 在 化 す るの で あ ろ うと思 わ れ る.
ま た,Bernsteinら⇔,渡辺 ら5)の報 告 と異 な り.本
症 例に おけ る表 現型 は 男梶kであ り,こ れ は おそ ら く短
腕 の 重複 部位 が 異 な る 可能 性 が 考 え られ た.
い っぼ う,Turncr症候 群 に お け る第2の 代表 的 臨
床症 状 であ る短身瞳は,Xモ ノ ソ ミー お よびX・i(Xq),
X,dcl(XP)(P22)のほ とん どす べ てに 出 現す る が.
x,i(Xp)で は 短 躯 が認 め られ な い とい う事 実 か ら,
成 長に あず か る遺 伝fはX短 腕 末 端 に 位 醗 して い る と
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